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  ﻣﻘﺪﻣﻪ
ﻮارث اﺗـﻮزوم ـــﻲ ﺑـﺎ ﺗـــﺎري ژﻧﺘﻴﻜـﻚ ﺑﻴﻤــآﻟﺒﻴﻨﻴـﺴﻢ، ﻳـ    
 ﺗﻈﺎﻫﺮاﺗﺶ ﺑـﻪ ﭼﮕـﻮﻧﮕﻲ و ﻣﻴـﺰان اﺧـﺘﻼل ﺑﺎﺷﺪ ﻛﻪ ﻣﻐﻠﻮب ﻣﻲ 
اي ﻧﻘـﺎط ﻣﺨﺘﻠـﻒ ﻋﻤﻠﻜﺮد رﻧﮕﺪاﻧﻪ ﻣﻼﻧﻴﻦ در ﺳﻠﻮﻟﻬﺎي رﻧﮕﻴـﺰه 
 1/00051 ﺗـﺎ 1/00005ﺷـﻴﻮع آن از ﺣـﺪود . ﺑﺪن ﺑﺴﺘﮕﻲ دارد 
 ﻧـﻮع ﭼﻬـﺎرﺑﻴﻤـﺎري داراي ﻳـﻚ ﻧـﻮع ﭼـﺸﻤﻲ و . ﻣﺘﻐﻴـﺮ اﺳـﺖ
ﺑﻴﻤـﺎري آﻟﺒﻴﻨﻴـﺴﻢ ﺑـﺎ اﻓـﺰاﻳﺶ  (1).ﺑﺎﺷـﺪ ﭼـﺸﻤﻲ ـ ﺟﻠـﺪي ﻣـﻲ 
 ﺑـﻪ ﻋﻠـﺖ ﻛـﺎﻫﺶ ،ﺖ اﻣﺎ ﺑﻴﻤـﺎران ﻣﺒـﺘﻼ ــﻣﻮرﺗﺎﻟﻴﺘﻲ ﻫﻤﺮاه ﻧﻴﺴ 
ﻮر ﺧﻮرﺷـﻴﺪ و اﻓـﺰاﻳﺶ ﻧ ـﺣﺪت ﺑﻴﻨﺎﻳﻲ، ﺣﺴﺎﺳﻴﺖ ﭘﻮﺳـﺖ ﺑـﻪ 
 در ﻣﻌـﺮض ﻣﻮرﺑﻴـﺪﻳﺘﻲ ﺑـﺎﻻ ،ﺧﻄﺮ اﺑـﺘﻼ ﺑـﻪ ﺳـﺮﻃﺎن ﭘﻮﺳـﺖ 
   (2).ﺑﺎﺷﻨﺪ ﻣﻲ
  
  
  
ﻫﺎﺳـﺖ ﻛـﻪ ، ﺷﺎﻣﻞ ﻃﻴﻔـﻲ از آﻧﻮﻣـﺎﻟﻲ LRETCAV    ﺳﻨﺪرم 
ﻪ ـﻞ ﺑــﻮﻻً ﺗﻤﺎﻳــﻌﻤـ ﻣ(3).ﺪـدﻫﻨـ ﻋﻤـﺪﺗﺎً در ﻳـﻚ ﺳـﻤﺖ رخ ﻣـﻲ
ﻳﻚ و در دﺑــﻮدن داﺷــﺘﻪ و ﺑــﻪ ﺻــﻮرت اﺳــﭙﻮرا ﭼﻨــﺪﺗﺎﻳﻲ 
 اﻳـﻦ ﺳـﻨﺪرم ﺷـﺎﻣﻞ (4).ﻛﻨ ــﺪﻫـﺎي ﺳــﺎﻟﻢ ﺑـﺮوز ﻣـﻲ  ﺧـﺎﻧﻮاده
% 01)ﻫـﺎ ﻫﺎي ﺳـﺘﻮن ﻣﻬـﺮه ﻫﺎي ﻣﺨﺘﻠﻔﻲ ﭼﻮن آﻧﻮﻣﺎﻟﻲ  آﻧﻮﻣﺎﻟﻲ
ﻓﻴـﺴﺘﻮل ﺗﺮاﺷـﻪ ﺑـﻪ ، %(41)ﺪهـﻮراخ ﻧـﺸـﻮس ﺳــ، آﻧـ(ﻣـﻮارد
، اﺧﺘﻼﻻت اﺳـﻜﻠﺘﻲ ﺑـﻪ ﺻـﻮرت ﻫﻴﭙـﻮﭘﻼزي اﻧـﺪام %(31)ﻣﺮي
و ﺳـﺎﻳﺮ %( 92)و ﻗﻠﺒـﻲ ـ ﻋﺮوﻗـﻲ %( 4)ﻓﻮﻗﺎﻧﻲ، ﻧﻘﺎﻳﺺ ژﻧﺘﻴﻜـﻲ 
  (5).ﺑﺎﺷﺪ ﻣﻲ%( 11)ﻫﺎ آﻧﻮﻣﺎﻟﻲ
  ﻫﺎي دﻳﮕﺮ ﺗﺎ ﺑﻪ ﺣﺎل ﺑﺠﺰ ﻳﻚ  ﻲ آﻟﺒﻴﻨﻴﺴﻢ ﺑﺎ آﻧﻮﻣﺎﻟﻲــ    ﻫﻤﺮاﻫ
  
  
 ﭼﻜﻴﺪه
در ﻣﺒﺘﻼﻳﺎن ﺑﻪ ﺑﻴﻤﺎري، رﻧﮕﺪاﻧـﻪ . ﮔﺮدﻧﺪﺑﺎﺷﺪ ﻛﻪ ﺑﻪ ﺻﻮرت ارﺛﻲ ﻣﻨﺘﻘﻞ ﻣﻲ آﻟﺒﻴﻨﻴﺴﻢ ﺷﺎﻣﻞ ﮔﺮوﻫﻲ از ﺷﺮاﻳﻂ ﺑﺎﻟﻴﻨﻲ ﻣﻲ : ﻣﻘﺪﻣﻪ    
آﻟﺒﻴﻨﻴﺴﻢ، ﺑﻴﻤﺎري ﻣﺠﺰا ﺑﻮده و ﺟﺰ ﻳﻚ ﻣـﻮرد ﺑـﻪ ﻫﻤـﺮاه ﻣﻴﻜﺮوﺳـﻔﺎﻟﻲ و . ﻛﻢ اﺳﺖ ﻳﺎ وﺟﻮد ﻧﺪارد  ،ﻣﻼﻧﻴﻦ در ﭼﺸﻢ، ﭘﻮﺳﺖ و ﻣﻮ 
ﻫـﺎي  ﻣﺸﺘﻤﻞ ﺑـﺮ آﻧﻮﻣـﺎﻟﻲ LRETCAVﺳﻨﺪرم .  آﻧﻮﻣﺎﻟﻲ دﻳﮕﺮ ﮔﺰارش ﻧﮕﺮدﻳﺪه اﺳﺖ ﻫﻴﭙﻮﭘﻼزي اﻧﮕﺸﺘﺎن، ﺗﺎ ﺑﻪ ﺣﺎل ﺑﺎ ﻫﻴﭻ ﮔﻮﻧﻪ 
ﻫـﺎي ﻛﻠﻴـﻮي و اﻧـﺪام  ﻓﻴﺴﺘﻮل ﺗﺮاﺷﻪ ﺑﻪ ﻣﺮي، آﻧﻮﻣـﺎﻟﻲ ﻫﺎ، آﻧﻮس ﺑﺴﺘﻪ، ﻣﺸﻜﻼت ﻗﻠﺒﻲ، ﻫﺎي ﺳﺘﻮن ﻣﻬﺮه ﻣﺘﻌﺪدي از ﺟﻤﻠﻪ آﻧﻮﻣﺎﻟﻲ 
ﻫﻤﺮاﻫﻲ اﻳﻦ دو ﺑﻴﻤﺎري ﺑـﺎ ﻫـﻢ . دﻫﺪﺪ زﻧﺪه ﺑﻮده و ﺑﻪ ﺻﻮرت اﺳﭙﻮرادﻳﻚ رخ ﻣﻲ ـ ﺗﻮﻟ 00001 در 1/6ﻮع آن ﻣﻌﺎدل ـﺷﻴ. ﺪـﺑﺎﺷ ﻣﻲ
  .ﻛﻨﻮن ﮔﺰارش ﻧﺸﺪه اﺳﺖ ﺗﺎ
ﻫـﺎي ﻮﺳﺘﻲ ـ ﭼﺸﻤﻲ داﺷﺖ و ﺑﻪ ﻋﻠﺖ وﺟﻮد آﻧﻮﻣﺎﻟﻲ اي ﺑﻮد ﻛﻪ ﻓﻨﻮﺗﻴﭗ آﻟﺒﻴﻨﻴﺴﻢ ﭘ  روزه3ﺑﻴﻤﺎر، ﻧﻮزاد ﭘﺴﺮ ﺗﺮم : ﻣﻌﺮﻓﻲ ﺑﻴﻤﺎر    
 ﺑﺮاي وي ﻣﻄﺮح ﺷﺪ ﻛﻪ ﭼﻨﺪ روز ﭘﺲ از اﻋﻤﺎل ﺟﺮاﺣﻲ اﻧﺠﺎم ﺷـﺪه ﺟﻬـﺖ ﺗـﺼﺤﻴﺢ LRETCAVﻫﻤﺮاه، ﭘﺲ از ﺑﺮرﺳﻲ، ﺳﻨﺪرم 
   .ﻫﺎي ﻣﻮﺟﻮد، ﺑﻪ ﻋﻠﺖ ﺳﭙﺴﻴﺲ ﺑﻌﺪ از ﺟﺮاﺣﻲ و ﻋﻮارض آن، ﻓﻮت ﺷﺪ آﻧﻮﻣﺎﻟﻲ
ﻫـﺎي دﻳﮕـﺮ رخ ﻨﻲ اﺳﺖ ﻛﻪ ﻣﻌﻤﻮﻻً ﺑﻪ ﺗﻨﻬـﺎﻳﻲ و ﺑـﺪون ﻫﻤﺮاﻫـﻲ ﺑـﺎ آﻧﻮﻣـﺎﻟﻲ آﻟﺒﻴﻨﻴﺴﻢ ﺷﺎﻣﻞ ﮔﺮوه از ﺷﺮاﻳﻂ ﺑﺎﻟﻴ : ﮔﻴﺮي ﻧﺘﻴﺠﻪ    
   . ﺑﺎﺷﺪ  ﻣﻲLRETCAVاﻳﻦ ﻣﻮرد، اوﻟﻴﻦ ﻫﻤﺮاﻫﻲ آﻟﺒﻴﻨﻴﺴﻢ ﺑﺎ ﺳﻨﺪرم . دﻫﺪ ﻣﻲ
             
  آﻧﻮﻣﺎﻟﻲ – 3      اﺳﭙﻮرادﻳﻚ– 2    آﻟﺒﻴﻨﻴﺴﻢ – 1:    ﻫﺎ ﻛﻠﻴﺪواژه
  58/6/91: ﺗﺎرﻳﺦ ﭘﺬﻳﺮش، 58/1/03  :درﻳﺎﻓﺖﺗﺎرﻳﺦ 
  (.ﻣﺆﻟﻒ ﻣﺴﺆول*)اﺑﻴﻄﺎﻟﺐ، ﺟﺎده ﺧﺎش، داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﻜﻲ و ﺧﺪﻣﺎت ﺑﻬﺪاﺷﺘﻲ ـ درﻣﺎﻧﻲ زاﻫﺪان، زاﻫﺪان، اﻳﺮانﺑﻦاﺳﺘﺎدﻳﺎر و ﻣﺘﺨﺼﺺ ﻛﻮدﻛﺎن، ﺑﻴﻤﺎرﺳﺘﺎن ﻋﻠﻲ(I
  .زاﻫﺪان، اﻳﺮاندﺳﺘﻴﺎر ﻛﻮدﻛﺎن، داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﻜﻲ و ﺧﺪﻣﺎت ﺑﻬﺪاﺷﺘﻲ ـ درﻣﺎﻧﻲ زاﻫﺪان، ( II
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 ﮔـﺰارش ، ﺑﺎ ﻣﻴﻜﺮوﺳﻔﺎﻟﻲ و ﻫﻴﭙﻮﭘﻼزي اﻧﮕـﺸﺘﺎن دﺳـﺖ ﻣﻮرد
ﻫﺮ ﭼﻨﺪ ﻣﻮارد ﻣﻌﺪودي از اﻳﻦ ﺑﻴﻤـﺎري ﺑـﻪ ﻫﻤـﺮاه . ﻧﺸﺪه اﺳﺖ 
، ﻫﺮﻣﺎﻧـﺴﻜﻲ namlegnA، ﻫﺎي ﻣﺨﺘﻠﻔﻲ ﻣﺜﻞ ﭘﺮادروﻳﻠـﻲ  ﺳﻨﺪرم
 اﻣﺎ ﺗﺎ ﺑﻪ ﺣـﺎل ﻫﻤﺮاﻫـﻲ ،ﭘﻮدﻻك و ﭼﺪﻳﺎك ﻫﻴﮕﺎﺷﻲ دﻳﺪه ﺷﺪه 
  (6). ﮔﺰارش ﻧﮕﺮدﻳﺪه اﺳﺖLRETCAVﺑﺎ ﺳﻨﺪرم 
  
  ﻣﻌﺮﻓﻲ ﺑﻴﻤﺎر
 روزه، ﺣﺎﺻﻞ زاﻳﻤـﺎن واژﻳﻨـﺎل ﺑـﺎ 3    ﺑﻴﻤﺎر، ﻧﻮزاد ﭘﺴﺮ ﺗﺮم 
ﺪ ﺑ ــﻮد ﻛ ــﻪ در زاﻳ ــﺸﮕﺎه ﺷﻬﺮﺳــﺘﺎن ـﺪو ﺗﻮﻟ ـــ ﺑ ــ9-01آﭘﮕ ــﺎر 
 ﺳـﺎﻟﻪ 5ﻴـﺪي ﺑـﺎ ﺳـﺎﺑﻘﻪ ﻮﺗﻴﺮوﻳﺮاوان از ﻣـﺎدر ﻣﺒـﺘﻼ ﺑـﻪ ﻫﻴ ﺳ
ﻣـﺎدر ﺑﻴﻤـﺎر در . ﻣـﺼﺮف ﻟﻮوﺗﻴﺮوﻛـﺴﻴﻦ ﺑـﻪ دﻧﻴـﺎ آﻣـﺪه ﺑـﻮد 
دوران ﺑﺎرداري از ﻫﻴﭻ ﮔﻮﻧﻪ ﻣﺮاﻗﺒﺖ ﺣﻴﻦ ﺑﺎرداري ﺑﺮﺧـﻮردار 
 روز اول 3ﻧﻮزاد ﺑﻪ ﻋﻠـﺖ ﻋـﺪم دﻓـﻊ ﻣﻜﻮﻧﻴـﻮم در ﻃـﻮل . ﻧﺒﻮد
ﻮردن ﺷ ــﻴﺮ و ـﺗﻮﻟ ــﺪ، دﻳﺴﺘﺎﻧ ــﺴﻴﻮن ﺷ ــﻜﻤﻲ، ﻧ ــﺎﺗﻮاﻧﻲ در ﺧ  ــ
آﻟـﻮد ﻓـﺮاوان از ﺷـﺤﺎت ﻛـﻒ ﺳﻴﺎﻧﻮز ﻣﺘﻌﺎﻗﺐ آن ﺑﻪ ﻫﻤـﺮاه ﺗﺮ 
زاﻫـﺪان اﻋـﺰام ( ع)اﺑﻴﻄﺎﻟﺐ اﺑﻦ ﺑﻪ ﺑﻴﻤﺎرﺳﺘﺎن ﻣﺮﻛﺰي ﻋﻠﻲ ،دﻫﺎن
  . ﺷﺪه ﺑﻮد
    در ﻣﻌﺎﻳﻨـﺎت زﻣـﺎن ﭘـﺬﻳﺮش، ﭘﻮﺳـﺖ ﺳـﻔﻴﺪ ﻣﻨﺘـﺸﺮ، ﻋﻨﺒﻴـﻪ 
ﺧﺎﻛـﺴﺘﺮي رﻧــﮓ و ﻣﻮﻫــﺎي ﺳــﻔﻴﺪ اﺑ ــﺮو و ﺳــﺮ ﺟﻠ ــﺐ ﻧﻈــﺮ 
  .(1ﺷﻜﻞ ﺷﻤﺎره )ﻛﺮد ﻣﻲ
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  ﻧﻮزاد ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ آﻟﺒﻴﻨﻴﺴﻢ -1ﺷﻜﻞ ﺷﻤﺎره 
ﻣﺘـﺮ و دور  ﺳـﺎﻧﺘﻲ 15 ﻛﻴﻠﻮﮔﺮم، ﻗﺪ وي، 2/5ﻮزاد، ــ    وزن ﻧ 
 ﻳــﻚ ﺳــﻮﻓﻞ ،در ﺳــﻤﻊ ﻗﻠ ــﺐ. ﻣﺘ ــﺮ ﺑ ــﻮد  ﺳــﺎﻧﺘﻲ53ﺳــﺮ وي، 
 ،ﻫـﺎ ﻪ رﻳـﻪ ـﺮ و در ﻣﻌﺎﻳﻨ ــﺳﻴﺴﺘﻮﻟﻴﻚ ﺟﻬﺸﻲ در ﻛﺎﻧﻮن ﭘﻮﻟﻤﻮﻧ 
 ﺗـﺸﻜﻴﻞ ،ﺪيﺳـﻮراخ ﻣﻘﻌ ـ. ﺷـﺪ ﺮ دو ﻃﺮﻓﻪ ﺷﻨﻴﺪه ﻣﻲ رال ﻣﻨﺘﺸ 
در  .(2ﺷﻜﻞ ﺷﻤﺎره )ﻪ ﺑﻮد ـﻞ ﻧﻴﺎﻓﺘ ـﺪي ﺗﻜﺎﻣ ـﻫﺎي ﻣﻘﻌ ﻧﺸﺪه و ﭼﻴﻦ 
ﺷـﺪ وﻟـﻲ  ﻮن واﺿـﺤﻲ دﻳـﺪه ﻣـﻲـﻢ، دﻳﺴﺘﺎﻧـﺴﻴـﻪ ﺷﻜــﻣﻌﺎﻳﻨـ
ﻫﺎ و دﺳـﺘﮕﺎه ﺗﻨﺎﺳـﻠﻲ ﻣﻌﺎﻳﻨﻪ اﻧﺪام . ارﮔﺎﻧﻮﻣﮕﺎﻟﻲ وﺟﻮد ﻧﺪاﺷﺖ 
  . ﺎ آﻧﻮﻣﺎﻟﻲ ﺑﻮدـﺮ ﮔﻮﻧﻪ دﻓﻮرﻣﻴﺘﻲ ﻳـﻧﻴﺰ ﻓﺎﻗﺪ ﻫ
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  ﺳﻮراخ و ﭼﻴﻨﻬﺎي ﻣﻘﻌﺪي ﺗﺸﻜﻴﻞ ﻧﺸﺪه -2ﺷﻜﻞ ﺷﻤﺎره 
  
ﺮ ﺑـﻪ ﭼـﺸﻢ ﻫـﺎي آزﻣﺎﻳـﺸﮕﺎﻫﻲ ﻧـﻮزاد ﻣـﻮارد زﻳـ     در ﻳﺎﻓﺘـﻪ
  :ﺧﻮرد ﻲﻣ
  : CBC
، 41ld/rg: ، ﻫﻤﻮﮔﻠـﻮﺑﻴﻦ 0086mm3: ﻫﺎي ﺳـﻔﻴﺪ ﺗﻌﺪاد ﮔﻠﺒﻮل     
  +O: ، ﮔﺮوه ﺧﻮﻧﻲ000901 mm3 :ﭘﻼﻛﺖ
   :GBA
  2OP%=43،tas 2O%=94، 3OCH=81/3، 2OCP=84/8
    HP=2/7
  :آزﻣﺎﻳﺸﺎت ﺑﻴﻮﺷﻴﻤﻲ
  TP=41ces            TTP   =08ces    
  NUB=12ld/gm ULG      =541 ld/gm
   aN=131l/qem          k=4l/qem         aC=8 ld/gm
   رادﻳﻮﮔﺮاﻓﻲ ﻗﻔﺴﻪ ﺳﻴﻨﻪ ﻧـﻮزاد ﻛـﻪ ﺑـﺎ ﻟﻮﻟـﻪ ﻧﺎزوﮔﺎﺳـﺘﺮﻳﻚ  
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ﻧﺸﺎﻧﺪار ﮔﺮﻓﺘﻪ ﺷﺪ، ﻣﺆﻳﺪ آﺗﺮزي ﻣﺮي و ﮔﺰارش ﮔﺮاﻓـﻲ ﺷـﻜﻢ 
 ﻫـﺎي ﺗﺤﺘـﺎﻧﻲ و اﻧـﺴﺪاد روده ﺑـﻮد ﻧﻴﺰ، ﺑﻪ ﻧﻔﻊ آﻧﻮﻣـﺎﻟﻲ ﻣﻬـﺮه 
ر، ﺑﻴﻤـ ــﺎ( margoidrac ortcelE)GCE .(4و 3اﺷـ ــﻜﺎل ﺷـ ــﻤﺎره )
ﻫﻴﭙﺮﺗﺮوﻓﻲ ﺑﻄﻦ راﺳﺖ و اﻛﻮﻛـﺎردﻳﻮﮔﺮاﻓﻲ، ﻫﻴﭙﺮﺗﺮوﻓـﻲ ﺑﻄـﻦ 
. راﺳـﺖ ﻗﻠـﺐ و ﺗﻨﮕـﻲ ﺷـﺮﻳﺎن ﭘﻮﻟﻤـﻮﻧﺮ را ﺑـﻪ اﺛﺒـﺎت رﺳـﺎﻧﻴﺪ
  . ﺳﻮﻧﻮﮔﺮاﻓﻲ ﺷﻜﻢ، ﻃﺒﻴﻌﻲ ﮔﺰارش ﺷﺪ
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
 ﻛﻪ ﻣﻮﻳﺪ آﺗﺮزي TGNﮔﺮاﻓﻲ ﻗﻔﺴﻪ ﺳﻴﻨﻪ ﺑﻪ ﻫﻤﺮاه  -3ﺷﻜﻞ ﺷﻤﺎره 
  .ﻣﺮي اﺳﺖ
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
ﻫﺎي  ﺷﻜﻢ ﻛﻪ ﻧﺸﺎن دﻫﻨﺪه آﻧﻮﻣﺎﻟﻲﮔﺮاﻓﻲ ﺗﺤﺘﺎﻧﻲ  -4ﺷﻜﻞ ﺷﻤﺎره 
  .اي و اﻧﺴﺪاد روده اﺳﺖ ﻣﻬﺮه
    ﭘــﺲ از اﻧﺠــﺎم ﻣــﺸﺎوره ﺟﺮاﺣــﻲ، ﻧــﻮزاد ﺗﺤــﺖ ﻋﻤــﻞ 
ﻛﻮﻟﻮﺳﺘﻮﻣﻲ و ژوژﻧﻮﺳﺘﻮﻣﻲ ﻗﺮار ﮔﺮﻓﺖ ﻛﻪ ﭘﺲ از آن، ﺗﻐﺬﻳﻪ 
دﻓـﻊ ﺑﻴﻤـﺎر و . از ﻃﺮﻳـﻖ ﻟﻮﻟـﻪ ژوژﻧﻮﺳـﺘﻮﻣﻲ ﺷـﺮوع ﮔﺮدﻳـﺪ 
رﻏـﻢ ﺗﻤـﺎم ﺗﻤﻬﻴـﺪات ﻋﻤﻠﻜﺮد وي ﻃﺒﻴﻌﻲ ﺑﻮد اﻣﺎ ﻣﺘﺄﺳﻔﺎﻧﻪ ﻋﻠﻲ 
 روز ﭘﺲ از ﻋﻤﻞ ﺟﺮاﺣـﻲ ﺑـﻪ دﻟﻴـﻞ ﺳﭙـﺴﻴﺲ و 5ﻌﻤﻞ آﻣﺪه، ﺑ
  . ﻫﺎي ﺑﻴﻤﺎرﺳﺘﺎﻧﻲ ﻓﻮت ﮔﺮدﻳﺪ ﻋﻮارض ﻋﻔﻮﻧﺖ
  
  ﺑﺤﺚ
ﻫﺎي ﻣﺎدرزادي ﻫﻴﭙﻮﭘﻴﮕﻤﻨﺘﺎزي در ﻧﺘﻴﺠﻪ اﺧـﺘﻼل در      ﺑﻴﻤﺎري
ﺗﻮﻟﻴـ ــﺪ رﻧﮕﺪاﻧـ ــﻪ ﻣﻼﻧـ ــﻴﻦ ﺑـ ــﻪ ﻋﻠـ ــﺖ اﺧـ ــﺘﻼل در ﻋﻤﻠﻜـ ــﺮد 
اﻳـﻦ . آﻳﻨـﺪ ﻫﺎي ﭘﻮﺳﺖ، ﭼﺸﻢ و ﻳﺎ ﮔﻮش ﺑﻮﺟﻮد ﻣـﻲ  ﻣﻼﻧﻮﺳﻴﺖ
ﺎﻣﻞ اﻧـﻮاع آﻟﺒﻴﻨﻴـﺴﻢ، ﺳـﻨﺪرم ﭼـﺪﻳﺎك ﻫﻴﮕﺎﺷـﻲ، ﻫﺎ ﺷ ـ ﺑﻴﻤﺎري
ﺑـﻪ . ﺑﺎﺷـﻨﺪ ﺳﻨﺪرم ﻫﺮﻣﺎﻧﺴﻜﻲ ﭘﻮدﻻك و ﺳﻨﺪرم ﮔﺮﻳﺰﻟـﻲ ﻣـﻲ 
ﻫـﺎ وﺟـﻮد دارد، اﺳﺘﺜﻨﺎي آﻟﺒﻴﻨﻴﺴﻢ ﻛﻪ ﻓﻘﻂ اﺷﻜﺎل در رﻧﮕﺪاﻧـﻪ 
ﭼـﺪﻳﺎك ﻫﻴﮕﺎﺷـﻲ، ﻫﺮﻣﺎﻧـﺴﻜﻲ ﭘـﻮدﻻك و ﮔﺮﻳﺰﻟـﻲ، اﺧـﺘﻼﻻت 
ﮔﻴﺮﻧـﺪ ﻛـﻪ ﺷـﺎﻣﻞ اﺧـﺘﻼﻻت  ﺑﺮ ﻣـﻲ اي را ﻫﻢ در ﺧﺎرج رﻧﮕﺪاﻧﻪ 
ﺗﻮاﻧﺪ ﮔﺮﻳﺰﻟﻲ ﻣﻲ . ﺑﺎﺷﺪﻫﺎ ﻣﻲ ﺎ، ﭘﻼﻛﺖ ورﺗﻴﻜﻮﻟﻮﺳﻴﺖ ﻫ ﻜﻮﺳﻴﺖﻟ
اﺧـﺘﻼﻻت ﻧﻮروﻟﻮژﻳـﻚ اﻳﺠـﺎد ﻧﻤـﻮده و ﺑﺎﻋـﺚ ﻛـﺎﻫﺶ اﻳﻤﻨـﻲ 
  (7).ﺷﻮد
    دو ﻧـﻮع ﻣﻬـﻢ آﻟﺒﻴﻨﻴـﺴﻢ وﺟـﻮد دارد ﻛـﻪ اﻟﺒﺘ ـﻪ ﻫـﺮ ﻛـﺪام 
  (6).ﻫﺎي دﻳﮕﺮي ﻧﻴﺰ دارﻧﺪ زﻳﺮﮔﺮوه
ﻫـﺎي ﻣﻼﻧـﻴﻦ در  ﻛـﻪ رﻧﮕﺪاﻧـﻪ( ACO)suoenatucolucO -1    
  .وﺟﻮد ﻧﺪارﻧﺪﭘﻮﺳﺖ، ﻣﻮ و ﭼﺸﻢ 
ﻛﻪ در آن رﻧﮕﺪاﻧﻪ ﻣـﺬﻛﻮر ﻓﻘـﻂ در ﭼـﺸﻢ ( AO)ralucO -2    
  (6).وﺟﻮد ﻧﺪارﻧﺪ
    ﺑ ــﺮوز اﺧ ــﺘﻼل آﻟﺒﻴﻨﻴ ــﺴﻢ در ﺑ ــﻴﻦ ﻫ ــﺮ دو ﺟــﻨﺲ ﻳﻜ ــﺴﺎن 
ﻫـﺎي ژﻧـﻲ  اﻳﺠـﺎد ﻣﻮﺗﺎﺳـﻴﻮن ،ﻋﻠـﺖ ﺗﻤـﺎم اﻧـﻮاع آن . ﺑﺎﺷـﺪ  ﻣﻲ
 اﻳﺠﺎد ﻣﻮﺗﺎﺳﻴﻮن در ژن ﺗﻴﺮوزﻳﻨـﺎز روي ﻛﺮوﻣـﻮزوم (7).اﺳﺖ
ﻛﻨـﺪ و ز ﺗﻴـﺮوزﻳﻦ را ﻛﻨﺘـﺮل ﻣـﻲ ﺷـﺪن ﻣﻼﻧـﻴﻦ ا  ﻛﻪ ﺳﺎﺧﺘﻪ 11
، ﺑـﺎ 5 و 51 واﻗـﻊ در ﻛﺮوﻣـﻮزوم Pاﻳﺠـﺎد ﻣﻮﺗﺎﺳـﻴﻮن در ژن 
ﻫﺎي ﻣﺨﺘﻠﻒ اﻧﻮاع ﺑﻴﻤـﺎري  ﻋﻠﺖ ،زوﻣﺎل ﻣﻐﻠﻮب روش اﻧﺘﻘﺎل اﺗﻮ 
  (8و 2).ﺑﺎﺷﻨﺪ آﻟﺒﻴﻨﻴﺴﻢ ﻣﻲ
ﮔﻮﻧﻪ ﻛﻪ ﻗﺒﻼً ﮔﻔﺘﻪ ﺷﺪ ﺑﻪ ﻫﻤﺮاه دﻳﮕﺮ     ﺑﻴﻤﺎري آﻟﺒﻴﻨﻴﺴﻢ ﻫﻤﺎن 
رﺷـﺪ و ﺗﻜﺎﻣـﻞ و ﻫـﻮش ﻫﺎي ﻣﺒﺘﻼ، از ﻫﺎ ﻧﺒﻮده و ﺑﭽﻪ  آﻧﻮﻣﺎﻟﻲ
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ﺑﻴﻤـﺎري ﻫـﻴﭻ اﺛـﺮي روي . ﺑﺎﺷـﻨﺪ ﻛﺎﻣﻼً ﻃﺒﻴﻌﻲ ﺑﺮﺧﻮردار ﻣـﻲ 
ﻫـﺎي ﻗﻠﺒـﻲ ـ ﻋﺮوﻗـﻲ، رﻳـﻪ، ﮔـﻮارش، ﺗﻨﺎﺳـﻠﻲ، ﻣﻐـﺰ، ﺳﻴـﺴﺘﻢ 
. اﺳﻜﻠﺘﻲ و ﻳﺎ اﻳﻤﻨﻲ ﻧﺪاﺷﺘﻪ و ﻃﻮل ﻋﻤﺮ ﺑﻴﻤﺎران، ﻃﺒﻴﻌـﻲ اﺳـﺖ 
اﻳﻦ ﺑﻴﻤﺎران ﻧﺎﺑﻴﻨﺎ ﻧﻴﺴﺘﻨﺪ اﻣﺎ از ﻣﺸﻜﻼﺗﻲ ﭼـﻮن ﻛـﺎﻫﺶ ﺣـﺪت 
ﻮس، ﻓﻮﺗﻮﻓﻮﺑﻴﺎ و ﻓﻘﺪان ﺗﻜﺎﻣﻞ ﺑﻴﻨﺎﻳﻲ، ﻧﻴﺴﺘﺎﮔﻤﻮس، اﺳﺘﺮاﺑﻴﺴﻤ 
  (6).ﺑﺮﻧﺪ آ، رﻧﺞ ﻣﻲ ﻓﻮوه
    ﻏﻴـﺮ از ﻣـﻮارد ﻧ ـﺎﻣﺒﺮده ﺷـﺪه در اﺑﺘـﺪاي ﺑﺤـﺚ، از دﻳﮕـﺮ 
 ﺑﻪ ﻫﻮﻣﻮﺳﻴﺴﺘﻴﻨﻮري، ﺗﻮانﻫﺎي اﻓﺘﺮاﻗﻲ آﻟﺒﻴﻨﻴﺴﻢ ﻣﻲ  ﺗﺸﺨﻴﺺ
  (7).اﺷﺎره ﻧﻤﻮد esaesid riah yknik sekneM و ﻛﺘﻮﻧﻮري ﻓﻨﻴﻞ
ﻳﻲ و     اﺳـﺘﻔﺎده از ﻋﻴﻨـﻚ ﺟﻬـﺖ ﺗـﺼﺤﻴﺢ ﻛـﺎﻫﺶ ﺣـﺪت ﺑﻴﻨـﺎ
ﻫﺎي ﺿﺪ آﻓﺘـﺎب و ﭘﻮﺷـﺶ ﻣﻨﺎﺳـﺐ در ﻣﻘﺎﺑـﻞ اﺳﺘﻔﺎده از ﻛﺮم 
ﻫـﺎي راﻳـﺞ ﺟﻬـﺖ ﺟﻠـﻮﮔﻴﺮي از آﺳـﻴﺐ اﺷﻌﻪ آﻓﺘﺎب، از درﻣﺎن 
  (6).ﺪﻨﺑﺎﺷ ﭘﻮﺳﺖ در اﻳﻦ ﺑﻴﻤﺎران ﻣﻲ
    در ﻫﺮﻣﺎﻧﺴﻜﻲ ﭘﻮدﻻك، ﻧﻘﺺ ﻋﻤﻠﻜـﺮد ﭘﻼﻛﺘـﻲ ﺑـﻪ ﺻـﻮرت 
در ﺻـﻮرت ﺑـﺮوز و دﻫـﺪ دﻳﺎﺗﺰ ﻫﻤﻮراژﻳﻚ ﺧﻮد را ﻧﺸﺎن ﻣـﻲ 
و ﻓﻴﺒﺮوز، ﻧﻴﺎز ﺑﻪ ﺗﺠﻮﻳﺰ ﭘﻼﻛﺖ، ﺧـﻮن و ﻛﻮﻟﻴﺖ ﮔﺮاﻧﻮﻟﻮﻣﺎﺗﻮز 
   (9).ﺑﺎﺷﺪ ﻛﻮرﺗﻮن ﺑﺎ دوز ﺑﺎﻻ ﻣﻲ
ﻫﺮﻣﺎﻧــﺴﻜﻲ ﭘــﻮدﻻك،     در ﭼــﺪﻳﺎك ﻫﻴﮕﺎﺷــﻲ و ﺳــﻨﺪرم 
ﻫـﺎي ﺷـﺎﻳﻊ ﭘﻮﺳـﺘﻲ ﺿـﺮوري ﻣﻮﻧﻴﺘﻮرﻳﻨﮓ و ﻛﻨﺘـﺮل ﻋﻔﻮﻧـﺖ 
  (01).اﺳﺖ
 ، ﻳـ ــﻚ آﻛـ ــﺮوﻧﻴﻢ RETCAV ﻳـ ــﺎ LRETCAV    ﻛﻤـ ــﭙﻠﻜﺲ 
اﺳﺖ ﻛﻪ ﺟﻬﺖ ﺗﻮﺻﻴﻒ ﻳﻜـﺴﺮي از ﺧـﺼﻮﺻﻴﺎﺗﻲ ( mynorca)
  .رود  ﺑﻜﺎر ﻣﻲ،دﻫﻨﺪ ﻪ ﺑﺎ ﻳﻜﺪﻳﮕﺮ رخ ﻣﻲﻛ
   اي ﻫﺎي ﺳﺘﻮن ﻣﻬﺮه آﻧﻮﻣﺎﻟﻲ: V    
    ﺑﺴﺘﻪ ﻳﺎ ﻣﻘﻌﺪaiserta lana: A    
   ﻫﺎي ﻗﻠﺒﻲ آﻧﻮﻣﺎﻟﻲ: C    
  وﺟﻮد ﻓﻴﺴﺘﻮل ﺑﻴﻦ ﺗﺮاﺷﻪ و ﻣﺮي: ET    
  ﻫﺎي ﻛﻠﻴﻮي آﻧﻮﻣﺎﻟﻲ: R    
   (11)ﻫﺎي اﻧﺪام ﻳﺎ آﻧﻮﻣﺎﻟﻲ seilamona bmiL: L    
ﻫﺎﺳﺖ ﻛﻪ ﻣﻜﺮراً در ﻳﻚ  ﻃﻴﻔﻲ از آﻧﻮﻣﺎﻟﻲ     اﻳﻦ ﺳﻨﺪرم ﺷﺎﻣﻞ 
ﻫـﺎي ژﻧﺘﻴﻜـﻲ در اﻏﻠـﺐ از ﻧﻈﺮ ﺟﻨﺒـﻪ  (3).دﻫﻨﺪﺳﻤﺖ ﺑﺪن رخ ﻣﻲ 
ﺑـﺮاي ﺑﻴﻤـﺎري، . ﺷـﻮد ﻣﻮارد ﺑﻪ ﺻﻮرت اﺳﭙﻮرادﻳﻚ دﻳﺪه ﻣـﻲ 
ﻓﺎﻛﺘﻮر ژﻧﺘﻴﻜﻲ ﻣﺴﺆول ﺷﻨﺎﺧﺘﻪ ﻧﺸﺪه اﺳـﺖ و ﺑـﺮوز ﺑﻴﻤـﺎري 
از ﻣﻴﺎن ﻣﺘﻮﻟﺪﻳﻦ زﻧﺪه، . ﺑﺎﺷﺪ ﺗﻮﻟﺪ زﻧﺪه ﻣﻲ 00001 در ﻫﺮ 1/6
 llitSﻫـﻢ % 21در ﻋﺮض ﺳـﺎل اول ﺧﻮاﻫﻨـﺪ ﻣـﺮد و % 05-58
، ﻣﻌﻤ ــﻮﻻً LRETCAVدر ﺳــﻨﺪرم  (31و 21).ﺧﻮاﻫﻨ ــﺪ ﺑ ــﻮد nrob
 ،ﺑﺮاي ﺗﺸﺨﻴﺺ ﺑﻴﻤـﺎري . ﻣﻮرﻓﻴﺴﻢ ﺻﻮرﺗﻲ وﺟﻮد ﻧﺪارد  دﻳﺲ
 3ﻫـﺎ ﻻزم ﻧﺒـﻮده وﻟـﻲ ﺣـﻀﻮر ﺣـﺪاﻗﻞ وﺟـﻮد ﺗﻤـﺎم آﻧﻮﻣـﺎﻟﻲ 
ﻫـﺮ ﭼﻨـﺪ . آﻧﻮﻣﺎﻟﻲ از ﻣﻮارد ذﻛﺮ ﺷـﺪه ﻓـﻮق، ﺿـﺮوري اﺳـﺖ 
ﺳﺖ اﻣـﺎ ﻳـﻚ رﻳـﺴﻚ اﻓـﺰاﻳﺶ ﻳﺎﺑﻨـﺪه در ﺑﻴﻤﺎري اﺳﭙﻮرادﻳﻚ ا 
ﻧ ــﻮزادان ﻣﺘﻮﻟ ــﺪ ﺷــﺪه از ﻣ ــﺎدران دﻳ ــﺎﺑﺘﻲ ﻣــﺸﺎﻫﺪه ﮔﺮدﻳ ــﺪه 
ﺗـﺮ دﻳـﺪه  ﺑﻴﺶ 81 و 31ﻫﺎي اﻳﻦ ﺳﻨﺪرم در ﺗﺮﻳﺰوﻣﻲ  (11).اﺳﺖ
ﻫﺎي اﻓﺘﺮاﻗﻲ آن ﺷﺎﻣﻞ ﺳﻨﺪرم ﻣﻜـﻞ، ﺳـﻨﺪرم ﺷﺪه و ﺗﺸﺨﻴﺺ 
  (31).ﺑﺎﺷﺪ ﻣﻲ( regewlleZ)ﭘﻮﺗﺮ و زﻟﻮﮔﺮ
ﺗـﻮان ﮔﻔـﺖ، آﻟﺒﻴﻨﻴـﺴﻢ ﻪ ﻋﻨﻮان ﺧﻼﺻﻪ ﻣـﻲ ـﻪ و ﺑــ    در ﺧﺎﺗﻤ 
، LRETCAVﻳ ــﻚ ﺑﻴﻤ ــﺎري ﺑ ــﺪون آﻧﻮﻣ ــﺎﻟﻲ ﻫﻤ ــﺮاه اﺳــﺖ و 
ﺑﺎﺷـﺪ ﻛـﻪ ﺗـﺎﻛﻨﻮن ﻫـﺎي ﻣﺘﻌـﺪد ﻣـﻲ ﺳﻨﺪرﻣﻲ ﺷـﺎﻣﻞ آﻧﻮﻣـﺎﻟﻲ 
ﻪ ـﺖ ﻛ ــﺪه اﺳ ــﺰارش ﻧـﺸ ــﻢ ﮔ ــﺎري ﺑﺎ ﻫ ـﻫﻤﺮاﻫﻲ اﻳﻦ دو ﺑﻴﻤ 
ﻲ اﻳـﻦ دو ﺑﻴﻤـﺎري ﮔـﺰارش ـدر اﻳﻦ ﻣﻘﺎﻟﻪ اوﻟﻴﻦ ﻣـﻮرد ﻫﻤﺮاﻫ ـ
  . ﺷﺪ
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The First Case Report on Neonatal Familial Oculocutaneous Albinism 
Associated With VACTERL Syndrome 
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Abstract 
    Introduction: Albinism refers to a group of inherited conditions. People with albinism have little or no pigment in their 
eyes, skin and hair. Albinism doesn't occur together with other anomalies with the exception of a case associated with 
microcephaly and digital hypoplasia. VACTERL is a syndrome consisting of multiple anomalies such as vertebral anomalies, 
anal atresia, cardiac anomaly, tracheoesophageal fistula, renal and limb abnormalities. Incidence of VACTERL is 1.6 in 
10000 live borns and occurs sporadically. Occurrence of albinism and VACTERL together has not been reported yet.  
    Case Report: A 3 day-old term neonate with oculocutaneous albinism phenotype associated with VACTERL syndrome 
underwent surgery for correction of his anomalies, but because of post operative sepsis and its complications died after few 
days. 
    Conclusion: Albinism includes a group of clinical conditions that occurs sporadically without associated anomalies. This 
is the first report of association between albinism and VACTERL syndrome. 
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